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El nuevo mundo de las
enfermedades raras
paciente,  que  tendrá  acceso  a  un  profesional  experto  en
su  enfermedad,  como  para  el  profesional  experto,  al  cual
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Con  relación  al  artículo  referente  a  enfermedades  raras1
publicado  en  su  revista,  querría  agradecer,  al  autor  y a
todo  el  grupo  de  enfermedades  raras,  el  esfuerzo  y  trabajo
que  están  haciendo.  Los  objetivos  de  sensibilización  y  for-
mación  de  los  profesionales  de  atención  primaria  se  están
llevando  a  cabo  de  forma  adecuada,  y  cada  vez  son  más
los  profesionales  interesados  por  las  enfermedades  raras.
Al  entrar  en  contacto  con  varias  de  las  consideradas  como
enfermedades  raras,  he  observado  que  en  la  mayoría  de  los
casos  es  preciso  de  un  manejo  multidisciplinar  que  incluya
a  la  propia  enfermedad,  a  la  familia  y  al  entorno.  Tras  un
diagnóstico  inicial  las  preguntas,  miedos  y  expectativas  son
múltiples  y,  la  atención  primaria  es  el  lugar  ideal  para  dar
respuesta  u  orientación  de  las  mismas,  por  la  posición  privi-
legiada  para  acompan˜ar  al  paciente  y  a  su  familia  a  lo  largo
de  la  enfermedad.  En  el  momento  actual,  las  herramientas
DICE-APPER2 y  ORPHANET3 proporcionan  información  muy
valiosa  que  ayudará  a  nos  dará  la  conﬁanza  y  los  conocimien-
tos  necesarios  para  poder  dar  respuesta  a  estas  demandas.
Asimismo,  estas  fuentes  de  información  permitirán  a  los  pro-
fesionales  pensar  y  tener  en  cuenta  a  las  enfermedades  raras
como  posibles  diagnósticos,  en  pacientes,  a  menudo  muy
complejos.  Por  otro  lado,  las  enfermedades  raras  o poco
frecuentes,  como  les  caracteriza  su  nombre,  tienen  una  muy
baja  prevalencia,  por  lo  que  la  adquisición  de  experiencia
clínica  para  su  manejo  se  hace  difícil.
El  conocimiento  de  aquellos  profesionales  sanitarios  que
agregan  la  mayor  experiencia  clínica  en  una  determinada
enfermedad  rara  adquiere  una  relevancia  importante.  La
herramienta  de  las  Enfermedades  Poco  Frecuentes  del  Ser-
vicio  Madrilen˜o  de  Salud4,  además  de  aportar  información
relevante,  permite  conocer  cuáles  son  los  centros  sanitarios
y  profesionales  que  agregan  el  mayor  número  de  casos  de
una  determinada  enfermedad  rara.  El  poder  ofrecer  este
encuentro  supone  un  beneﬁcio  importante  tanto  para  elCómo  citar  este  artículo:  Aguilar-Shea  AL.  El  nuevo  mun
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licenses/by-nc-nd/4.0/).e  permitirá  aumentar  su  experiencia.  El  manejo  conjunto
ntre  la  atención  primaria  y  la  atención  especializada  es
undamental  en  estos  pacientes  para  poder  tener  la  oportu-
idad  de  dar  respuesta  a  todas  sus  necesidades.
En  las  enfermedades  raras,  como  en  el  resto  de  las
nfermedades,  la  empatía  y  el  interés  de  los  profesiona-
es,  habilidades  bien  conocidas  de  la  entrevista  clínica,  son
ctitudes  altamente  valoradas  por  las  personas  afectadas.
sta  actitud,  será  clave  para  que  estos  pacientes  depositen
u  conﬁanza  en  los  profesionales  de  atención  primaria,  y  nos
ermitirá  ser  una  parte  activa  en  su  cuidado  y  en  su  vida.
as  enfermedades  raras  nos  supondrán  un  reto  en  consulta,
i  bien,  este  reto  es  mucho  mayor  para  aquel  que  las  sufre,
or  lo  que  como  médicos  y  cientíﬁcos  deberemos  hacer  lo
osible  para  aliviar  el  sufrimiento  de  aquel  que  lo  padece.
inanciación
o  se  ha  recibido  ﬁnanciación  para  la  realización  de  este
rabajo.
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